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はじめに
先天 代謝異常 は特異な 眼病変 を伴 う も のが あ る 。
また， 日 本人に 比較的 多 い先天 代謝異常 も あ る 。 我
々が経験 した そ れ ら日 本人に比較的 多 い先天 代謝異
常 の眼病変につ い て 記載す る。
高オルニチン血症を伴う脳回転状脈絡網膜萎縮症
高 オ ルニ チ ン 血 症 と 脳 回転状脈絡 網膜萎縮 症
(Gyrate Atrophy ） と は 別々 の稀な疾患 と 考え ら れて
いた。 1973年に ， Simell と Takki 1 ）が 2 つ の疾患 は
同一症例にみ ら れ るこ と を報 告 した 。 1976年に ，
Senger ら 2 ）が 本症 で は オ ルニ チ ン・ ケ ト 酸 ・ ア ミ ノ基
転移酵 素 （ OKT ）が欠損す るこ と を報 告 した 。 1980年
に， 我々は牛眼各企品織 の OKT活性 を測 定 し ， 網膜色
素上 皮 層に高活 性 で あ るこ と を報 告 した 3 ） 。 Gyrate
Atrophy の初発病変 部位 は網膜色素上 皮 層 と 考え ら
れ て お り ， こ の細 胞 で OKT活性が高 いこ と が重要
な 意義が あ る も の と思 わ れた 。 Gyrate Atrophy 症
例 の培養線維芽 細 胞 中 の OKT活性 を測 定 した とこ
ろ ， 多 く の症例 では活性が 検 出不 能で、 あったが ， 少
数 例 で高 濃度 ピ リ ド キサ ル燐 酸 で OKT活性が 検 出
き れた4） 。 こ の症例にビタミ ン B6 を 投与す る と 血清
オ ルニ チ ン値が 低下 した の で， こ の症例 で はビタ ミ
ン B6 投 与が治療 法 とし て 有効 と 思 わ れた 。 また ，
Gyrate Atrophy の日 本人 症 例 15 名 を 検査す る と ，
10オ 代 で高度近視 と 求心性視野狭窄が 生 じ ， 30才 代
で白 内障が 進行す るこ とが 明 ら かになった 5 ） 。 血清
オ ルニ チ ン値 は年齢 と は無 関係に高値で あった 。 最
近， 本症 の遺伝子が染色体10番上に あ るこ と が報告
さ れた6） 。
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プロリン原症と非定型脳回転状脈絡網膜萎縮症
血清 ア ミ ノ 酸値 は 正常範囲内 だが， 尿 中に プ ロ リ
ン ， ヒドロ キ シ プ ロ リ ン ， グ リ シ ン の排j世増加 をみ
る プ ロ リ ン尿 症 の症例に Gyrate Atrophy 類似の眼
底病変 をみた 7 ） 。 こ れ ら の症例 は ERGがsubnormal
で あった 。
晩発型シトルリン血症 にみられた視神経乳頭浮腫
晩 発型 シ ト ル リ ン 血症 は日 本人に 多 い ア ミ ノ 酸代
謝 異常 の一つ であ る 。 本症の 2 症例に視神経乳頭浮
腫がみ ら れた8, 9） 。 本症 では しば しば視力障 害 を訴
え るが ， こ の乳頭浮腫が そ の成 因に 関係す る と 思 わ
れた 。
高スレオニン血症とレーベル先天盲
レーベ ル先天盲 は 生来の網膜 異常に よ る高度 の視
機能障 害 であ り ， そ の 原 因 は 多様 と 考え ら れて い る 。
我々 は ， 高 スレ オ ニ ン 血症の姉 と 弟にレーベ ル先天
盲 をみた JO） 。 高 スレ オ ニ ン 血症 は非常に稀な疾患 だ
が ， レーベ ル先天盲 と 関係す る も の と思 わ れた 。
ホモシスチン原症と水晶体脱臼
シ スタ チ オニ ン 合成酵 素の欠 損に よ る ホモ シ ス チ
ン尿 症 で しば しば 水晶体脱臼 を伴 う 。 我々 は， 水 晶
体脱臼 を伴 う ホモ シ ス チ ン尿 症 の一 例 を経験 し ， シ
スタ チ オ ニ ン 合成酵 素活性 を測 定 した 。 患 児の培養
線維芽 細 胞 中 の 本酵 素活性は殆 ど検 出 で き ず， 両親
の活 性は正常 の ほ ぼ半分であった 11） 。 兄弟 はほぽ正
常活 性 であった 。 そ れ故， ホモ シ ス チ ン尿 症 では シ
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ス タ チ オ ニ ン 合成酵 素活性 を測 定す るこ と が， ホモ
およ びヘ テ ロ接 合体の判 定 に 有用 と 思わ れ た 。
限度膚白子症
チ ロジ ナーゼ欠損 によ る眼皮膚白子 症 は 視 力 障害，
差明， 眼振等 を伴う 。 ま た ， 高齢 者 では白 内 障 を伴
う こ と が あ る 。 白 内 障 を伴 う 白子 症患 者に ， 人工水
晶 体挿入術 を 行 い ， 好結 果 を得 た12） 。 白 子症症 例 の
視力向上法 と し て白 内 障手 術 も 考慮、 さ れ るべ き と 思
わ れ た 。
ガラクトース血症と白内障
カ、 ラク ト ー スー1－燐酸 ウリ ジ ル ト ラ ン スブエ ラーゼ
欠損 によ るカホ ラクト ー ス 血症 では白 内 障が生 じ る こ
と が知 ら れ て い る 。 我 々 は 本症の一例 を経験 し ， ト
ラ ン スフエ ラーゼ活性 を測 定 し た 。 患児 では 本酵 素
活性が検出 で き ず ， 両親 では正常 の約半分の値 で あ
っ た 13） 。 本患 児ではす でに白内 障 が進行 し て い た 。
早期 発見 し ， 早期よ り ガ ラクト ー ス ・ フリー の ミ ル
ク を 投与すべ き と 思 わ れ た 。
タイ プ＇·グリコーゲン蓄積症と臆毛内反症
Von Gierke 病（ タ イ プ l aグリ コ ーゲ ン蓄積 症 ） で
は肝肥大や 皮下脂肪 の蓄積 を み る 。 ま た ， 聴毛 内 反
症 は日 本人小 児では高頻 度 に み ら れ る が， 成人 で は
ま れ であ る 。 我々 は ， von Gierke 病 の 3 成人（ 24才，
21 才 ， 30オ ） に聴毛 内 反症 を み た14） 。 こ れ は 皮 下脂
肪 の蓄積 の結 果 と 考 え ら れ た 。
タイ プ｜ 高リボ蛋白血症と網膜指血症
タイプ l 高リ ポ蛋白 血症 ではカ イ ロ ミ ク ロ ン と ト
リグリ セリド が高値 と な る 。 我 々 は 本症 の生後29 日
目 女 児に 網膜脂血症 を み た 15） 。 脂肪 制 限 食 を 投与 す
る と ， 眼底 は ほ ぼ正常 所見 と なっ た 。
タイ プII a 高リポ蛋白血症と角膜環
タ イ プII a 高リ ポ蛋白 血症 （家族 性高コレ ス テ ロ ー
AU 噌ai
ル血症 ） は 虚血性心疾患 を伴うこ と があ り ， 早期診
断が望 ま れ る 。 我々 は ， 本症の小児 およ び若年 者 に
角膜環 を み た!ti I 。 小 児で角膜環 を み た ら ， 本症 を も
疑うべ き と 思 わ れ た 。
Tay-Sachs病と黄斑部桜実紅斑
Tay-Sachs 病 では， ， 貰斑 部桜実紅斑 がみ ら れ る 。
本症患 児およ び両親 の Hexosaminidase A活性 を測
定 し た 。 本症患 児で は 本酵 素 は 著 明 に低下 し てお り ，
両親 は 正常 の約半分の値 であっ た17） 。 本症の保 因 者
の検索 に は酵 素活性の測定 が有用と 思 わ れ た 。
Niemann-Pick病と責斑部桜実紅斑
Niemann-Pic k 病患 児に桜実紅斑 がみ ら れ る 。 そ
の 発症機構 を知 る た め に ， 本症の 原 因酵 素 で あ る ス
フィ ン ゴ ミ エリ ナーゼ活 性 を摘出ヒト眼球 の網膜 で
測 定 し た 。 貰斑 部網膜 が 中 間周辺部網膜よ り 高活性
であ っ た 18） 。 黄斑 部網膜 で高活性 で あ る こ と が桜実
紅斑 の成 因 に 関与 し て い る と 思 わ れ た 。
Wilson病
Wilson 病 は銅 代 謝異常 で あ り ， 角 膜 に Kayse r­
Fleischer ring がみ ら れ る。 我 々 は 本症例患 児で調
節 力 が低下 し て い るこ と を 確認 し た19）。
I-cell病
I-ce ll 病 では ， 涙液 中 にリソゾーム酵素活性が高
く な る 。 骨髄移植 を 行 い， そ の術後経過 の観 察 に涙
液リゾソー ム酵 素活性 を測 定 し た 。 術後， 徐 々 に活
性は低下 し た20） 。 涙液 の活性測 定 は ， 非侵襲 的 で有
用 と 思わ れ た 。
お わ り に
眼 病変 か ら先天代謝異常 が疑 わ れ， 診断上 重要 な
示唆 を 与 え る も の があ る 。 ま た ， 先天 代謝異常 に は
治療可 能 な も の も あ る 。 j戻液 の検査 は 非侵襲 的で有
用 であ る。 臨床医 ・眼科医は， 先天代謝異常 の眼病
先天 代謝異常 と 眼病変
変 に も 注意すべ き と 思 わ れ た 。
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